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LA PERSPECTIVA DE UN NEURÓLOGO 



1. ¿QUÉ HACE UN NEURÓLOGO? 

2. ¿QUÉ ES UNA POLINEUROPATÍA (AMILOIDÓTICA FAMILIAR)? 

3. ¿QUÉ NOS PREOCUPA A LOS NEURÓLOGOS EN RELACIÓN CON LA hA-TTR? 
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Moderador
Notas de la presentación
Los neurólogos, a través de los años, hemos aprendido que podemos dividir el sistema nervioso en tres partes: el central, el periférico y el vegetativo o autónomo. El SNC lo forman el cerebro y la médula espinal. Del cerebro salen los nervios craneales y de la médula las raíces que se entrecruzan formando plexos que después se dividen en diferentes nervios. Y a este conjunto llamamos SNP.
La mayoría de los nervios contienen fibras motoras, sensitivas y vegetativas aunque, también  hay nervios con un solo tipo de fibras





Moderador
Notas de la presentación
¿Qué más hemos hecho? Preguntar a los pacientes lo que Hipócrates recomendaba: ¿qué le pasa? ¿desde cuándo? ¿a qué lo atribuye?



1. POR EL PREDOMINIO LESIONAL  

• Motoras, sensitivas, vegetativas 

  

 

2. POR LA DISTRIBUCIÓN TOPOGRÁFICA 

• Raíces, plexos, troncos 

• Mono, multi. Polineuropatías 

3. POR LA FORMA DE PRESENTACIÓN 

• Agudas, subagudas, crónicas 

4. POR EL CURSO EVOLUTIVO 

• Regresivas, progresivas, subagudas, 

crónicas 

5. POR LA HISTOPATOLOGÍA 

• Neuronopatías,  

• Axonales, desmielinizantes, 
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Notas de la presentación
Polineuropatías: afectación distancia dependiente
Axonales (el cobre); Desmeilinizantes (el plástico). Correlato ENMG
Descripción de Corino de Andrade
Enfermedades raras-típicas, al diagnosticarse más, aparecen los casos atípicos, y de los pacientes con antecedentes familiares claros de las zonas endémicas, se pasó a la descripción de los casos de comienzo tardío



Stassart RM, et al. The Axon-Myelin Unit in Development and Degenerative Diseases 
Front Neurosci. 2018 Jul 11;12:467 
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• Neuronopatías,  
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•  De fibra fina, de fibra gruesa. 

6. POR LA ETIOLOGÍA 

• Traumáticas, inmunitarias, isquémicas, 

infecciosas, tóxicas, hereditarias 
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1. ¿QUÉ HACE UN NEURÓLOGO? 

2. ¿QUÉ ES UNA POLINEUROPATÍA (AMILOIDÓTICA FAMILIAR)? 
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A. DIAGNÓSTICO PRECOZ-SEÑALES DE ALERTA- EVITAR ERROR DIAGNÓSTICO 



Levine TD. 
 Small Fiber Neuropathy: Diseases Classification Beyond Pain and Burning. 
J Cent Nerv Syst Dis. 2018 Apr 18; 
 



Cortese A et al. Diagnostic challenges in hereditary transthyretin amyloidosis with polyneuropathy: 
Avoiding misdiagnosis of a treatable hereditary neuropathy 
 J Neurol Neurosurg Psychiatry 2017;88:457–458. 
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SÍNTOMAS Y SIGNOS 

 - DE NEUROPATÍA SM 

 - DE DISAUTONOMÍA 

 - CARDIACOS 

 - GASTROINTESTINALES 

 - RENALES 

 - OCULARES  

PRUEBAS COMPLEMENTARIAS: 
 - ENG 
 - REFLEJO CUTÁNEO SIMPÁTICO 
 - SUDOSCAN 
 - MESA BASCULANTE 
 - VARIABILIDAD RESPIRATORIA RR 
 - QST 
 - ANÁLISIS: 
  -NT-proBNP 
  -TROPONINA 
  - FUNCIÓN RENAL 
 - EKG 
 - GAMMAGRAFÍA CON TC-DPD 
 - MIBG 
 - RMN (CARDIACA, CEREBRAL, NERVIO) 
 - ECOCARDIOGRAMA 
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TRANSPLANTE HEPÁTICO 

ESTABILIZADORES DE TTR 

 - DIFLUNISAL 

 - TAFAMIDIS 

TERAPIAS GÉNICAS 

 - PATISIRAN 

 - INOTERSEN 

FÁRMACOS QUE “DISUELVAN” LOS DEPÓSITOS DE AMILOIDE 
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 - AGENTES CONTRA EL COMPONENTE SÉRICO P DEL AMILOIDE 

 - ANTICUERPOS ANTI-TTR 

TRATAMIENTOS SINTOMÁTICOS 
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TRANSPLANTE HEPÁTICO 

ESTABILIZADORES DE TTR 

 - DIFLUNISAL 

 - TAFAMIDIS 

TERAPIAS GÉNICAS 

 - PATISIRAN 

 - INOTERSEN 

FÁRMACOS QUE “DISUELVAN” LOS DEPÓSITOS DE AMILOIDE 

 - DOXICICLINA-TUDCA 

 - AGENTES CONTRA EL COMPONENTE SÉRICO P DEL AMILOIDE 

 - ANTICUERPOS ANTI-TTR 

TRATAMIENTOS SINTOMÁTICOS 

1.EFECTOS SECUNDARIOS 

2.COMPLICACIONES 

3.EFECTO SUPERVIVENCIA 



CONCLUSIONES  

LA AMILOIDOSIS HEREDITARIA POR TRASNTIRRETINA  
ES UNA ENFERMEDAD MULTISISTÉMICA 

SE NECESITAN EQUIPOS MULTIDISCIPLINARES PARA:  
SU MEJOR DIAGNÓSTICO, SEGUIMIENTO, TRATAMIENTO Y PRONÓSTICO 
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